Zprava o vysledku zkousky #012345

Detekce mutace ¢.583_584insC genu IL2RG
zpUsobujici XSCID
u Cardigan a Pembroke Welsh Corgi

Zakaznik: Jan Novak, Dlouhd 1, 30000 Plzen, Czech Republic

Vysetfovany:

Vzorek: 21-12345

Datum pfijeti vzorku: 01.02.2021
Vysetfovany material: krev

Udaje poskytnuté zékaznikem
Jméno: Lassie DEMO

Rasa: Plemeno

Tetovaci ¢islo: 1392013
Mikrocip: 123 456 789 012 345
Registra¢ni ¢islo: REGQ12345
Datum narozeni: 1.1.2020
Pohlavi: samice

Datum odbéru: 01.02.2021

P¥i odbéru byla ovéfena identita jedince.

Vysledek: Xn/Xn

Komentaf k vysledku

Byla vysetiena pfitomnost ¢i absence mutace c.583_584insC genu IL2RG zpUsobuijici tézkou kombinovanou
imunodeficienci (XSCID) u Cardigan a Pembroke Welsh Corgi. Tato imunitni porucha je charakterizovana
snizenym poctem lymfocytd s nizkymi az nulovymi koncentracemi IgG a IgA, ale normalnimi koncentracemi
IgM. Klinické nalezy zahrnuji nehmatné lymfatické uzliny, malou velikost brzliku a chronické recidivujici
infekce. Postizena Sténata Spatné prospivaji, trdpi je prdjem a obcasné zvraceni, a i pfi podpUrné lécbé

obvykle umiraji do 4 mésict véku.

Mutace zpUsobujici XSCID je lokalizovana na chromozomu X. Samci maji chromozomy X a Y, tedy mohou byt
pouze zdravi (Xn/Y) nebo nemocni (Xm/Y). Samice maji dva chromozomy X, tudiz mohou byt bud zdravé
(Xn/Xn), prenasecky (Xn/Xm) nebo nemocné (Xm/Xm). U pfenasecek se nevyskytu;ji klinické ptiznaky, avsak
jsou schopné mutovanou alelu pfenaset na své potomstvo.

Metoda: SOPAgriseq_canine, ngs
Datum vystaveni zpravy: 06.02.2021

Datum provedeni zkousky: 01.02.2021 - 06.02.2021
Schvélila: Mgr. Martina Safrova, vedouci laboratofe
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Kéd pro ovéteni zpravy je 12AB-CD34-GENO-MIAO-EFGH. Jdéte na www.genomia.cz pro ovéfeni.
Zprava o vysledku zkousky nesmi byt bez souhlasu laboratofe reprodukovéna jinak nez cela.
Vysledek se vztahuje pouze ke vzorku tak jak byl pfijat. Genomia neodpovida za spravnost tidaji poskytnutych zakaznikem. 1/1



